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Vvrgadering gehoiuh’ri op 26 upril rOQ7 íe Nijmegen
•G.P.H.Lucker en PjVI.SieijJen (Nijmegen).  De zweettesi als
’.rschap van A'-gebonden hypohidrotische 
e cto d er male t lysp l a s ict (Ch rix t-Sivm et 1s - 7V; 11 rain v-syndroom)
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Anamnese, Een 27-jarige vrouw werd naar ons verwezen voor 
dragerschaponderzoek van X-gehonden hypohidrotische eeto- 
dermale dysplasie (X H E D ).  Haar jongste zoon had als gevolg 
van hyperthermie ernstige neurologische afwijkingen ontwik­
keld. Bij de zoon was op basis van de aanwezigheid van een ge­
bit met één conische tand in combinatie  met hypo!richose, de 
diagnose kX H E D ’ gesteld, Onderzoek  van de moeder toonde 
geen afwijkingen aan haren, tanden, en  nagels. An.amnesi.isch 
kon zij normaal zweten.
Aanvullend onderzoek. Een zweetles t  bij de moeder Het 
kenm erkende  V-vormige hypohidrotische lineaire huidarcalen 
centraal op de rug zien (figuur 1). Hypohidrotische gebieden 
werden eveneens gevonden op de rech ter  onderarm, terwijl het 
linker bovenbeen vrijwel geheel hypohidrotisch was, met uit­
zondering van enkele norm ohidroüsche  strepen. Alle hypo- 
hidrotische gebieden verliepen volgens de BlaschkoJijnen. 
Conclusie; dragerschap van de m oeder  van X H ED  met een 
herhalingsristco (voor eventuele volgende nakomelingen).
Bespreking. X H E D  is gekenm erk t  d o o r  partiële of comple­
te afwezigheid van zweetklieren. hypotriehose en totale of par­
tiele anoclontie. Nagelafvvtjkingeri w orden  beschreven bij 50% 
van de patiënten. De slijmkiieren in tractus respiratorius en 
gastrointestinalis. alsmede de speeksel- en traanklieren kunnen 
hypoplastisch zijn. Vrouwelijke dragers  zijn wisselend getrof­
fen als gevolg van irtactivering van het X-ehromosoom.
W anneer  een zweettest hypohidrotische strepen volgens de 
Blaschko-lijnen laat zien, wijst dit op een  functioneel mozaïek 
van XHE.D als gevolg van X-chromosoominaetivering,1 De ge­
voeligheid van deze lest bedraagt circa 95% , Dientengevolge is 
een zweettest een waardevol diagnosticum in het drageronder- 
zoek naar XHED. Sterfte en morbidi te i t  bij jongens met 
X.H.ED zijn aanzienlijk; ongeveer 30% overlijdt in de eerste 2 
levensjaren aan hyperthermie.2 V oorkenn is  van een verhoog­
de kans op kinderen met X H E D  m a a k t  preventie mogelijk. 
Een normale zweettest bij m oeder  van een zoon met X H ED . 
vermindert  de kans op dragerschap aanzienlijk. Inactivering 
van
van het huidoppervlak beslaan. Bovendien  kunnen de wel aan­
gedane gebieden slechts minimaal hypohidrotisch zijn. ín bei­
de gevallen kan de zweettest fout-negadeve informatie opleve- 
ren.3 Recentelijk is hel oorzakelijkc gen geïsoleerd; het blijkt 
dat  dit gen codeert voor een transmetnbraaneiwit .4
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Anam.ne.se, Een 63-jarige man had sinds 1 jaar jeukende  p lek­
ken op de onderbenen. Tegelijkertijd onts tonden er op de 
romp, armen en bovenbenen plekken die jeukten en
f i g u u r  t .  Zweettest: hypohidrotische strepen volgens de
i r \ \
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f ig u u r  2. Patiënt met morfea bii eosinofiele fasciitis.
hard aanvoeiden. Daarnaas t  had patiënt dikke benen en be- 
wegingsbeperking in de knieën vanwege een strak zittende 
huid. Hij gebruikte  geen medicijnen, ook geen tryptofaan.
Klinisch beeld. O p  armen, rom p en benen waren gehyper- 
p igmenteerde  tot ery themateuze,  geïndureerde plaques aan­
wezig (figuur 2). Er  was oedeem  aan de onderbenen.  Dc huid 
rond de knieën en van de onderbenen  was extreem geïndu- 
reerd en de knieën ver toonden  extensiebeperking.
Histologie. Punchbiopt:  normale epidermis. Verdikte dermis 
met grofvezelig collageen. Perivasculair ontstekingsinfiltraat 
en enkele eosinoiïelen. Huidspierfasciebiopt: epidermis nor­
maal. De verdikte dermis toonde een grof aspect van collageen 
en een chronisch ontstekingsinfiltraat. In de subcutis en de fas- 
cie waren ook ontstekingsinfil lraten aanwezig. Er waren en k e ­
le eosinofiele granulocyten.
Aanvullend o n d erzo ek . De bezinkingssnelheid van de ery- 
irocyten en het aan lal eosinofielen in het bloed waren ver- 
hoogd. Antinueleaire  factor was negatief. Serologisch onder­
zoek op cytoplasmatischc en nucleaire antilichamen negatief.
Therapie en beloop. Prednison in een dosering van 30 mg in 
combinatie met fysiotherapie gaf een duidelijke verbetering 
van het huid beeld en de gewrichtsproblemen. Vervolgens werd 
met m ethotrexaa t  gestart, hetgeen een positief effect op de in- 
duratie had.
Bespreking. O p  basis van het. klinische beeld en de histolo­
gie werden 2 diagnosen gesteld: eosinofiele fasciitis (EF) en 
morfea. fn de l i teratuur is e r  discussie over het feit of eosino-
fiele fasciitis een var ian t  is in hei ■spectrum van sc le roderm ic  of 
een aparte en Lite i t J 1 Bei.de d iagnosen w orden  op basis va a v e r ­
schillende criteria gesteld: perifere  eosinoiïlie, h y p e rg a m m a -  
glohulinemie, een verhoogde  b ez in k in g en  o n t s te k in g  in de d i e ­
pe faseie komen bij morfea  niet voo r  terwijl bij E F  geen ont-  
stekin^sinfiltraten in de boven iaaen  van de  de rm is  gevonden  
worden. Bovendien is de induratie  bij E F  e x t r e m e r  en zijn de 
laesies vaak symmetr isch  aan eie distale ex t rem i te i ten  yelokali-
m í *
seerd. Het voorkom en  van morfea  laesies bij E F  is in de 1 tie ra- 
tuur beschreven. ín een  overzicht over  52 p a t iën te n  met E F  
hadden 15 patiënten morfea.  O o k  de bevindingen bij orr/e p a ­
tiënt pleiten voor de opvatt ing dat morfea en EF h i t idbee lden  
zijn binnen hetzelfde spectrum,
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Anamnese. Een 87-jarige patiënte,  die al vele ja ren  b ek en d  was 
wegens primair lym foedeem  van de  o n d e rb en en ,  bezoch t  onze 
polikliniek met een  symptootn loze .  sedert  3 m a a n d e n  b e s ta a n ­
de, verkleuring van he t  rechter  onderbeen .
Klinisch beckL Bij lichamelijk o n d e rzo ek  w erd  an te r  o la te ­
raal aan het rechter o n d e rb een  een grillig g ev o rm d e ,  livide ge ­
kleurde en niet volledig  w egdrukbare ,  scherp begrensde  macu- 
la van 20 bij 30 cm gezien met centraal d o n k e r d e r  gek leu rde  
nodi. Aan beide o n d e rb e n e n  bes tond  een ‘n o n -p i t t in g ’ o e d e e m  
met opvulling van de  metatarso-fa langeale  ru imten .  Er w aren  
geen lymfomen palpabel .
Histologie. Histologisch o n d e rzo ek  van bij wigexcisie ver­
kregen materiaal liet e en  intacte, smalle ep ide rm is  zien. D e  b o ­
venste lagen van de  dermis v e r to o n d en  labyrin tachtige  verwij­
de vaats tmeturen,  bek leed  m et  een  sterk atypisch en d o th ce l  
met polymorfe en hype.rchromatische kernen .  O o k  w aren  er 
mitosen te zien.
Therapie en beloop. Op grond van het klinische en histolo- 
gische beeld werd de  diagnose ‘an g io sa rco o m ’ gesteld.  O p  de 
thoraxfoto werden geen  longmeLastascn gezien. N a  over leg  
met de radio th e ra p e u t  en de chirurg  werd bes lo ten  lot boven-  
beenamputatie.
Bespreking. C u ta n e  angiosarcomen k o m e n  m ees ta l  in het. 
gelaat en op het h o o fd  van o u d e re  mensen voo r  en  b re id e n  zich 
snel uit. De klinische presentat ie  varieert  van  ecchym oseacht i-  
ge plaques tot d o n k e r  gekleurde nodi. H e t  a n g io sa rc o o m  in 
chronisch lymfoedemateuze  ex trem ite i ten  is b e k e n d  o n d e r  de 
naam Stewart-Treves-angiosareoomJ Meesta l  g aa t  het hierbij 
om secundair lym foedeem  na mastectomie.  In e e n  ze ldzaam  
geval komen angiosarcom en voor  in een ex t rem ite i t  m e t  p r i ­
mair lymfoedeem.2 Meestal is er in dit  geval sp ra k e  van c o n g e ­
nitaal lymfoedeem en  veel m in d e r  vaak van Mate o n s e t ’ p r im air  
lymfoedeem. Bij b is topathologisch onderzoek  w o rd en  uitgc- 
breide vasculaire kana len  van wisselende o m v a n g  gezien,  clie 
bekleed zijn met vaak  kubus - o f  spoel  vormige endo thee lee l len ,  
waarvan de ce lgrenzen  soms vervagen.
Enkele gevallen van een goede  reactie o p  rad io th e rap ie  zijn 
gerapporteerd.  Ind ien  er geen  m etas taser ing  is o p g e t red en ,  
geeft amputatie  van het aan g ed an e  extremite i t  de  beste  kans 
op genezing. D e  prognose  is slecht.
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